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(a) 短腕端部欠失 del(1) (p 34-36 pter) 
末f融自欠失はPalova1985 1)'(1 P 34 pter)とWenger
1988 2) (l p 35 pter)の2例がある。それ以前には端部
zi糸型のD及びG群染色体短腕部と IP末端の相互転座
から生じる派生染色体消失に伴う 1p欠失をYunis198 
1 3)が45，ter rea (1 ; 21) (p 36 ; p 13)を， Steele 
19844)が45，ter rea (1 ; 13) (p 36; p 11)を報告して
いる。
(b) 短腕の腕内欠失 del(1) (p 21-22 p 31. 2-32) 
ζの短腕中間欠失K関する例はPetersen19875)が報
告した (p22. 1 p 31. 2)と，他にはBene19796)の
(p 21 p 32)の l例を見るのみである。また Herg
1985は denovoの t(1 ; 2) (p 22 ; p 25)を伴う
小さい欠失 p21 p 21. 3の症例を報告しているが，乙
れは含めなかった。
(c) 長腕の腕内欠失 del(l)(q 21-23 q 25) 
Schwanitz 19777)の第 l例に続いて， Schinzel 19 
808)の (q21 q 25)とEstevez19809)の (q22 q 2 
5)の報告があり， Taysi 198410)は (q21 q 25) 
と (q23 q 25)各 1(9fJ. Silengo 198411)の (q23 q 
25)を合わせ6例を対象とする。全例とも両親は正常染
色体を持つ単純欠失であるがSchwanitzの例は本人に
inv (1) (p 13 q 25)を伴っている。
(d) 長腕の腕内欠失 del(1) (q 24 q 31-32) 
Steinbach 198412)はl例報告の中で5例 (Crandall














inv (1) (q 31. 2 q 44)を伴う。
(e) 長腕の腕内欠失 del(1) (q 32 q 41-42) 
第 l伊jはAl・Awadi198615)による (q32 q 42)，続い
てBocian198716)の Cq32 q 41)と， Y oussouffian 19 
17) 88 の (q32. 3 q 42. 3)の3例がある。
(f) 長腕の織部欠失 del(1) (q 42-43 qter) 
18) Johnson 1985 は第l悌賠者Mankinen1976を初め
自験例を含む15例の考察を行った。乙の中で核型が乙の部
位に概当しない例や学会発表を除く 9例 (Andrle197819? 
Kessel 1978 20~ Molina 197821，> Dignan 19792)と.
Juberg 198123)， Neu 198224)，Turleauの2例198325)
その後のMontero198426: Speevak 198527~Johnoson 
(2 ) 
198518; Watsonの2例19862~) Manonier-H anu 1986勾)
Meinak の 2例198730~ Me出 sRibeiro 198731~ Tam 
isari 19田32j以上19例を対象K使用する。家族性は2家
系あり， Juberg23)の t(1 ; 16) (q 43; q 24) mat， 




(a) 短腕端部欠失 del(2) (p 23-24 pter) 




(b)短腕の腕内欠失 del(2) (p 1 p 22) 
Fryns 197938)の (p1 P 21)と markerを余分に持
つ欠失例と， Puca 198139)の (p13 P 15) 1例のほか，
Wibb 198840)は短腕 p22欠失iζt(3;7)(p21;
q 22)を伴う例を報告している。
(c)長腕の腕内欠失 del(2) (q 12 q 14) 
Antich 198141)のl例である。
(d)長腕の腕内欠失 del(2) (q 21 q 24)， del (2) (q 
22-24 q 31) 
Fryns 197742)の (q21 q 24)， Takahashi 198543)と
Volra-huizo 198644)の (q23 q 24. 1)と(q23. 3 q 
24. 2)の3例はほぼ同じ欠失として彼う。また， McC 
onnell 198045)1の (q22 q 31)と Moler1984462(q 
24. 2 q 31. 05)はほぼ同じ欠失部位を持ち，核型は ms
(7 ; 2) (q 21， 2 ; q24， 2 q 31， 05) matて母と
祖父，曽祖父iζ均衡転座があり，母の世代に2人の2q 24 
q 31卜リソミーがあり，また発端者は姉妹といととで3人
の2q 24 q 31モノソミーがある。 Sabtai198247)の
(q 23 q 34)では異常は5%モザイクであり，今回は
後の l例は染色体上.問題があるため，臨床像の対象か
らは外して7例とする。
(e) 長腕の腕内欠失 del(2) (q 31 q 33) 
Taysi 198148)に始まり， Y oung 198349)， Franceshi 
ui 198350)， Buchanan 198351)， AI-Awadi 198352)， 
Pai 198353)の姉妹例及びBenson1986 54)の 8~Jである。
Pai; は父親に2q 12部位へ q31 q 33が婦人している
乙とを見出している。
(f)長腕端部欠失 del(2) (q 34-36 qter) 
切断剖祉に共通性がなくYoung49)は (q36 qter)， 
Sanchez 19845)は (qterq35)としている。 Warter19 
7656)は中間欠失の形で (q34 q 36)としているが， ζ
57 れも加え3例とした。 Narahara1985 (q 33. 3 q 35) 
は対象!C加えていない。
3. 3番染色体
(a) 短腕端部欠失 del(3) (p 25 pter) 
V erj aal 197858)とFineman197859)は周年， p 25切断
の症例を報告し，現在まで同じ切断点の症例は少なくと
も14例を数えた。 (Smithの 2例1980印)， Gonzales 
1980 61)， Merrild 198162)， Schinzel 1981 63)， Hig 
(3) 
ginbottom 198264)， Beneck 198465)， Witt 198566)， 
Tolnic 198667)， Reifen 1986的， Schayzer 198769? 
Brand 198770)。ζのうちSchinzelは t(1 ; 3) 
(q 32 ; p 25) mat 1(，由来する。 14例を対象とする。
(b)短腕の腕内欠失 del(3) (p 13 p 21)， (p 1 p 14. 
2) 
Kogami 197971)， Wyandt 198072)による (p13 P 2 
1)の2例がある。またSichong198173)は (p1 P 14. 
2)， Neri 198474)は (p12 p 14. 2)を各l例報告し
た。 Wyandtは父K逆位を認めているが，他の3例は de
novo欠失である。父ILXYYを認めたもの73) 患児自
身 t(3 ; 18)を伴っているもの71)か含まれる。
(c) 長腕の腕内欠失 del(3) (q 22-23 q 24-26) 
少なくとも5例の報告があり， (A 1・Awadi1960 75)， 
Franceshini 1鉛376)，Martsolf 1 98377~ Williamson 
198178)， Alvarado 198779)，切断点は少しづつ異なり，
75)77)79) I ， M ，."78) (q 23 q 25) と(q22. 1 q 24) I UI ， (q 23 q 
26) 76)の3種に分けられる。父親の dirins (2 ; 3) 
(q 22. 1 ; q 24)から生まれたWilliamsonの症例は78)
家系内1C2qモノソミー2例， 2 qトリソミー3例カ埋ま
れている。












































切断点: 2q12q14 2q21q31 
白
2q34qter 




































(c) 長腕腕内欠失 del(1) (q 21-23 q 25)7・1
切断点は逮位都 q25で一致するが近位部は q21， q 2 





( 5 ) 
-324- 児童学
表 1 1番染色体欠失症の臨床像
























Id) 長腕腕内欠失 del(1) (q 25 q 31-32)12-14) 
























































稀な所見として下唇部に2つの痩引ふがあり， Van del W 
oude Syndromeか嘆われた。その他粘膜下口蓋裂，短指
E止.骨年齢遅延。第2仙骨椎体欠損が見つかっている。














19) ，勃起痛を伴う皿度尿道下裂 (Dignam22)) 11支尿
道下裂 CKessel20))など程度の差は見られる。女児で




e 19:)は2-3カ月の発達， 3才児 CMankinen18・2)は支





















(b) 短腕の内腕欠失 del(2) (p 11 p 22)， del (2) (p 















(d) 長腕の内腕欠失 del(2) Cq 21 q 31)42-45) 
乳児死亡の2例は42)45)大頭症，軟部口蓋裂， Il.田










はない。乙の2例は染色体上 q23 q 24の欠失に対して，
死亡の2例は q21 q 24で欠失部分が少し長く， q 22が
脳の大きな障害にかかわっているのかも知れない。








切断部位 2 p 24 pter 2 p 11 p 22 








四肢: 第 5指内轡 外反足
屈曲症





































心臓奇形. PDA 心臓奇形 (ASD 











骨発達遅延と心身発達遅延を見るが.q 31 q 33とは異な
る顔貌であり，鼻はむしろ小さく ，三角顔と記載している。
3. 3番染色体異常の臨床像












切断部位 3 p 25 pter 3 q 22 q 26 

















































(c) 長腕の腕内欠失 del(3) (q 22-21 q 24-26) 












(e) 長腕近位部欠失 del(3) (q 12-13 q 21)83-85) 
著者らは1985ω(q12 q 21)のl例を発表し， Arai 

































切断部位 lp34pter lp21p32 lq21q25 lq24q32 lq32q42 lq42qter 2p24pter 2pl1p22 2q12ql4 2q21q31 2q31q33 2q34qter 3p25pter 3pllp21 3q22q26 3q28qter 
欠失グループ a b c d e a b c d e a b c d 
性別
古 3 。 3 4 10 2 2 2 。 9 2 。
♀ 2 3 3 2 9 。 5 7 3 5 3 3 
生下時体重
2000g 。 2 2 2 。 。 。 。 。 2 。
2001-2500g 。 。 2 5 8 。 2 。 2 4 2 6 2 4 。
2501-3000g 。 。 。 3 2 。 2 4 。 。
3001 2 。 。 。 6 。 。 。 。 。 。
不明 2 。 。 。 。 。 。 3 。 。 。 。
診断時年齢
iカ月 。 。 。 2 。 。 。 2 3 。
2カ月一2才 。 。 3 3 。 9 2 。 。 2 3 6 2 
3才一17才 2 2 2 8 3 。 4 3 3 。
18才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 2 。 。
不明 2 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。
父親の年齢
19才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。
20-29才 。 3 3 。 10 2 。 3 3 。 3 2 2 
30-34才 。 。 。 5 。 。 。 2 2 。 。
35才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 6 。 。 。
不明 4 。 4 4 。 。 3 3 2 2 3 。
母親の年齢
19才 。 。 2 。 。 2 。 。 。
20-29才 。 4 4 。 10 。 2 5 。 7 3 
30-34才 。 。 。 5 2 。 。 。 。 。
35才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 4 。 2 。
不明 4 。 2 。 。 3 2 2 。 。









(20.8%)は1カ月以内に診断され， lO~J (41.6%)は 1. Palova， A. et al:Hum Genet 69， 94 (1985) 
2カ月-2才， 5例 (20.8$的は3才-11才，3例(12. 2. Wenger， SL. et al:J Med Genet 25， 263 
5%) 18才以上で診断された。両親の年齢分布では35才 (1988) 
以上の父殺が6例 (25.0%)，母親も6例を占める。他 3. Yunis， E. er al: Hum Genet 56， 219-82 (1981) 
の欠失部位iと比べ，親は高齢の傾向である。死亡児は新 4. Steels， M W: Clin Genet 25，59-62 (1984) 
生児期の3例で，死亡の原因は心奇形，腎形成不全，脳梁 5. Petersen. etal : J. Med Genet 24 : 229-31 
欠t員，脂肪肝である。また，少なくとも3人は成人に逮 (1981) 
していた。生下時体重は低体重 (2500g以下)が16/24 6. Bene， M. et al : J. Med Genet 16， 323-21 
人 (66.1%)で胎内発育不良である。 (1919)
(21遺伝 1. Schwanitz， G. et al : Acta Genet Med Gen-
大多数の症例は両親の核型が正常であるが，遺伝伎の ellol26， 113-5 (1911) 
症例は 1~Jであった。 1 番染色体欠失の症例では母親の 8. Schinzel A， Schmid， W: Clin Genet 18， 305-
保因者が2例であった。 Speevak?:l)らは inv(1) (q 42 13 (1980) 
q 44) mat， Juberg23)らは t(1 ;16) (q 43 q 24) mat 9. Esfevez P. et al : J Med Genet， 11， 483ー
を報告した。 2番染色体欠失κついては Pai53)は ins 6 (1980) 
(1 ;2) (q 31 q 33 ; q 12) patの核型を持ち， Moller 10. Taysi， K. et al : Am J Med Genet 13， 423・
46)はinvins (7 ; 2) (q 21. 2; q 31. 05 q 24.2) 30 (1982) 
matの一家系を報告した。また， Mollerの症例の家系は 11. Silengo， MC. et al : Clin Genet 25， 549・52
三代に3人の染色体欠失と， 2例の2q過剰があった。 3 (1984) 
番の症例では Schinzel63)は t(1 ; 3) (q 32; p 25) 12. Stenbach， P. et al: Am J Med Genet 19， 
mat， williamson78)はdirins (11; 3) (q 22. 1; q 22， 131-6 (1984) 
1 q 24) patで， Wyandt 72)は父K逆位を認めた。した 13. Hamamoto， S， et al : Ann Genet 30， 126-8 
がって，父親の保因者が 2例，母親の保因者が I~Jである。(1981)
V.結 語
14. Scarbrouch， PR. et al: Prenatal Diagnosis 
8， 169-14 (1988) 
以上のごとく， 12年間(1911-1988)の lndexMed 15. AI-Awadi， S. A. et al : Am J Med Genet 
ICUSのA群染色体欠失の文献から以下のように，切断 23， 931-3 (1986) 
部位と臨床症状の相互関係を明らかにした。 16.Bocian， M， et al : Am J Med Genet 26，43 
(1)収集した文献は80篇，症例は90例である。その中iζ1-43(1981) 
l番染色体欠失の症例は41例， 2番染色体欠失は25例 17.Youssouffian， H. et al: Hum Genet 78， 267-
3番染色体欠失の症例は24例であり，男女比は，それぞ 10 (1988) 
れ1 1， 1 : 2， 1 1と2番染色体にのみ女性が多 18. Johnson. et al : Am J Hum Genet 22， 685-9 
かった。 4(1985)
(21切断部位については染色体のパンド部位に基づいて 19.Andrle， M. et al : Hum Genet 41， 115-20 
1 '奮は6クツレー プ(短腕2部位，長腕4部位)， 2番 (1918) 
は6グループ(短腕2部位，長腕4部位)， 3番は4グ 20. Kessel， E. et al目 HumGenet 42， 333・7(19 
ループ(短腕2部位，長腕2部位)1ζ大別きれた。 78)
(31 各番の切断点と臨床的な特有の症状，共通性，精神 21. Molina， M. et al : An Esp Pediat 1， 129-
身体の発達.臓器奇形の頻度などを検討した。 32(1918) 
(41 症例の生下時況状，両親の年齢，診断時年齢.死亡 22. Dignan， P. et al : Hum Genet 48， 15ト6(19 
時年齢及び原因などを疫学として探索した。 19)




24. Neu， RL. et al: Ann Genet 25， 154-5 (1982) 50. Francesshini M. et al: Hum Genet 64， 98 
25. Turleau， C. etal: Ann Genet 26， 161-164 (1983) 
(1983) 51. Buchanan， PD. et al : Am J Med Genet 1 
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This is a review of clinical picture and epidemiology on partial deletions of no.1， 2 and 3 chromosome investigated 
by application of modern band techniques. The materials are acquired through al case reports referred to A group 
chromosomal abnormalities in Jndex Medicus published during the period of 1977 -1988. 
(1) A total 90 cases in 80 reports is consisted of 41 cases of no.l chromosome， 25 of nO.2 and 24 of nO.3. Sex ratio of 
nO.l and nO.3 chromosomes is 1.0 respectively， while that of nO.2 chromosome is 0.5. 
(2) Preferred breakpoints for partial deletions are found as follows ; del(l)(p34-36pter)， del(l )(p21-22p31.2-32)， 
del(1)(q21-23q25)， del(l )(q24q31-32)， del(l )(q32q41-4 2)， del(l )(q42-43qter)， del(2)(p23-24pter)， del(2)(p 11 
p22)， del(2) (q12q14)， del(2)(q21q24)， (q22-24q3l)， del(2)(q31q33)， del(2)(q34-36qter)， del(3)(p25pter)， del(3) 
(P13p21)， (pllp14.2)， del(3)(q22-23q24-26) and del(3)(q28qter). 
(3) Mutual relationship between each deleted segm巴ntof chromosome and the corresponding clinical picture is investi・
gated (Table 1-3). 
(4) Table 4 summarizes epidemiological findings in each segment. 
(5) Jn 7 families， the reciprocal1y translocated or inverted chromosome could be demonstrated in 3 fathers and 4 
mothers. 
(13) 
